الاضطرابات الصبغية و جيناتها 


آلية (آليات) العمل مكان 27 امررظن شتيلي 


للمرض 
اضطراب فرط التصبغ 
1 انتشاز النمش دون 
0 تشوهات العدسا 
0211-4 ا امم 


النمش المتعدد » 
2 فا" 5 الك 50 4 ١‏ 
بروثين و 7 2 لتيروزين “لمع [|[إيرم م الخلقية » فرط متلازمة ليوبارد 
غير مستقبلات 11 ضغط العين » 
وتأخر النمو 
متلازمة الأورام 
المتعددة التي تتميز 
المتقطع ؛ وأورام 
0010 القلب والآورام : 
4 وأورام الغدد 
الصماء » والآورام 
الصدامية 
صبغات على 
الشفاه ومنطقة ‏ متلازمة بوتز جيغرز 
الراحي الاخمحمص 


511211 / 


5 3 590 كا 
سيرين / ثريونين كيناز 11 111 


احرى 

وحمة خلايا الوحمة » وحمة سبيتز » وحمة نيفوس ٠»‏ وحمة زرقاء » وحمة أوتا » وتجلط جلدي » وحمة إيتوء 
وبقع منغولية » وإيفيليس ٠»‏ وأكروبيجمينتيو شبكي » وسبيتزنبيغنت / تصبغ » والعدس النمطي الموروث » 
ومتلازمة لوجير - هونزيكر » كندا 

العامل المثبط غم717؟ / 57706-1 ا 

والجينات المرتبطة بعملية التمقيل 8-1]/اوغير ره تنخ 320 الكلف / الكلف 


الغذائي للدهون بني متمائل 
أحري 


النمش الخرف / النمشة » دباغة رييل ٠‏ بقعة شفتية صباغية » صباغ القضيب / الفرج المهبلي ‏ داء الكريات 
الحمر الجريبي الظاهري (كيتامورا) » تصبغ بتالويدات أكتينيكا » تصبغ ما بعد الالتهاب » خطوط التصبغ 
الكيميائي / الدوائي ٠‏ ترسيم المواد الصباغية 
فرط التصبغ المرتبط باضطرابات جهازية وغيرها 
الشرى الصباغي '1>11[وغيرهاع2 علامة داريير كثرة الخلايا البدينة 

الورم الليفي 


0 2 كك ررم القهوة بالحليب ,2 الورم العصبي الليفي من النوع 1 
يوروفيبرومبد وك 


ريكلينغهاوزن 


آلية (آليات) العمل مكان 


مستقبلات نووية ملزمة بروتين مجال 


1 581 م 
م ع الصو او غيرها 
0 الك الح الطروع 1 بورج رو 

عائلة 00عع12 هيليكاس 19 | 


أحرى 


وصف موجز 


للمرض 


العظام المتقدم 
وتشوهات الوجه 
النموذجية وتأخر 
النمو 

اعتلال الأعصاب 


» تضخم الأعضاء 


؛ اعتلال الغدد 


الصماء » البروتين 


1 وتغيرات 
الجلد 

فرط الشعر » 
العملقة » خلل 
التنسج العظمي 
الغضروفي » 
ود ضخم القلب 
القالوك السويري 


لخلل التنسج الليفي 


الجلد بالحليب » 
والبلوغ المبعر 
كس قن لله 
وزيادة خطر 
الإصابة بالأورام 
الخبيثة 


5 


مرض تمثيلي 


متلازمة سوتوس 


متلازمة 2011/15 


متلازمة كانتو 


متلازمة ماكيون أولبرايت 


متلازمة بلوم 


متلازمة نايجيلي » متلازمة واتسون » اضطرابات التمثيل الغذائي / الإنزيم 2 اضطرابات الغدد الصماء » 
اضطرابات التغذية » أمراض الكولاجين » اختلال وظائف الكبد » اختلال وظائف الكلى » الأمراض المعدية 


اضطراب نقص التصبغ 
لقي 
0043 قل شر اعون 714 
1 03 


الحيوي الميلانوسوم 
نشوء الميلانوسوم وحجمه 2ه) 
إنزيم الميلانوسومات عامل استقرار 15181 
ناقل المذاب مُمي سابقًا على أنه 


بروتين ناقل مرتبط بالغشاء 2))2 
(11472) 

بروتين الغشاء التكوين الحيوي 

0 11 
3وحدة فرعية لمركب بروتين .وروم 


المحول 3 ؛ توجيه البروتين العضوي 
التولد الحيوي للعضيات 1 


رأزأة 


نقص الت : لتصبغ 2 
النزيف الناجم عن 
قلة الصفيحات 


المهق العيني الجلدي من النوع 1 


العيق العينن الجلدي هق النوع 2 
المهق الخيني الجلدي من التوع 3 


المهق الجلدي نوع 4 


متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 
النوع 1 
متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 
النوع 2 
متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 


آلية (آليات) العمل مكان 


المرتبطة بالليزوزوم -2 
المرتبطة بالليزوزوم -2 
10 مكون من التكوين 
الحيوي لمجمع العضيات المرتبطة 1017018881 
باللايسوزوم -81.0001(1) 
مكون من مجمع نقل البروتين 
31 13 )21 
إلتحام الحويضلة والإندماخ الطام 
التكؤّن الحيوي للعضيات وحجمها ؛ 
نقل الميلانوسوم نوع الميوسين / 5/2 

خفف الفثران د11 
نقل الميلانوسوم البروتين المرتبط ب 
/ كش عافئران أشين تن 
نقل الميلانوسوم الميلانوفيلين / الفئران 
الرساحة: ط 1 

50 الهيئة العامة 

هيدروكسيلاز فينيل ألانين 0 
مستقبلات 5017 ؛ مطلوب للبقاء على .,.. 
قيد الحياة الخلايا الصباغية والتوجيه ‏ 7” 
0 93م 
عنصر الاستنساخ؛ المنظم الرئيسي 1 


لعامل نسخ نسب الخلايا الصباغية 


وصف موجز 


للمراطن مرض تمثيلي 
النوع 3 
متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 
النوع 4 
متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 
النوع 5 
متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 
النوع 6 
متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 
النوع 7 
متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 
النوع 8 
متلازمة هيرمانسكي بودلاك من 
النوع 9 

نقص التصد لتصبغ 2 

عدوى ناجمة عن متلازمة شدياق هيغاشي 

نقص المناعة 

نقص | ن لتصبغ 03 

700 الكبد 

والطحال » قلة 

الكريات الشاملة » 

الاضطراب متلازمة 11[ء 01150 من النوع 1 

المناعي 2 

واضطرابات 

الجهاز العصبي 

المركزي 
متلازمة 1[[ع61150 من النوع 2 
متلازمة 1[1ع61150 من النوع 3 

هيدروكسيلاز بيلة فينيل كيتون 

فينيل ألانين 

بقع بيضاء 0 

م الام ال 8 

تضخم القوامن «روزل دداءلط 

وعد هامن عيوتب 

القمة العصبية 


بقع بيضاء وعيون متلازمة ع:111 1777331066 من 


صغيرة أو غائبة النوع 1 و 3 

بقع بيضاء » حريق 

في الرأس » بشرة 

وجلد شاحبين ء متلازمة ع:11طم 1777206 من 
قمة عصبية 2 النوع 2 

وعيوب أعضاء 


أخرى 


وصف موجز 


(اليات) ن المرتقن مرض تمثيلي 
بقع بيضاء 43 
عامل نمو الخلايا الصباغية / الأرومة 110113 تضخم القولون ٠»‏ متلازمة - ع:11طم 17722106 
العصبية والتمايز ؛ عنصر الاستنساخ 5012610 وغيرها من عيوب 5181 
القمة الغصيية 
2011.3-4 : 0 
8 / معلطعدة81 5م نافي إيتو 
وتعطيل 26 شط انا 
العف |ء الاضطرابات 
لعشواني العصبية 
بقع بيضاء 43 
1710000 تضخم القولون » اه 
مستقبلات الإندوثيلين ب 50014 و1 ا عت مرض هيرشسبرونج من النوع 2 
القمة'العضيية 
000 59000000 صغر العين / قلة 
البروتين خارج الخلية المرتبط اه 
بالتفاعلات الظهارية - اللحمية 0 ان كج 2-0 بوووورينة فريؤن 
المتوسطة اللون أو فرو 
أبيض 
: : 5 الجلد الباهت » 
- (3»5) -1ه0غ1ومصةاز103مطمومطط التعللة؛ 
-5 عقةكقطامومطمكتط الشكل 4 الميلانوزومات 2 مرض شاركو - ماري - الاسنان 
15 اواخر محور المتكتلة ؛ , الكخا من النوع 4[ 
الجسيم | و ا 
ع اضطرابات نقل 
2 نيد ألفا النا ١‏ 
ان بولي ببتيد قل خم لجان + الشض. .- تلوتظن نينت 
س الخش: 
اضطرابات نقل 
4256 عديد ببتيد ينقل النحاس 2 3172718 النحاس . الشعر مرض ويلسون 
| 2000 
0 اختلالات الأعضاء 
10+ + 11 / عماعاوه المتعددة الناتحة 
1 الذي يصدر السيستين 001215 5 '0. داء السيستين 
السيمات الهالة عن تراكم بلورات 
من الْجِسد السيستين 
آحرى 
متلازمة برعء:81 - 111015116 - 01055) 060181062605115 كتالاع1 
مكتسب 
عائلة +811.1» مجال مةرزم يحتوي 214121 آفات ناقصة 
معقدة التوافق النسيجي وجزيئات من 12/111011 مرحلة البدء 
الدرجة الثانية / بروتين فوسفاتيز مط] 2162122 وفتحات مصطبغة 
التيروزين » مجال غير مستقبل من 11.2114 السوكة ستو ب 1 
النوع 22 1,134 / يحتوي على شريك 2178851138 في مرحلة التعافي ‏ "7ف 
نقل مفضل في الورم الشحمي / 56 ) وحواف مفرطة 
منانسو 1ن المرتبط ومجال 5113 2 12815 التصبغ محاطة 
الذي يحتوي على 010 / ل والورم- 67271/115© بالآفة في مرحلة 
بروتين 6 المرتبط بعامل النخر / 11021 مستقرة / 


آلية (آليات) العمل مكان 


تكرارات ثنائي ببتيد حمض 
الأرجينين-الجلوتاميك / جرانزيم ب 


موضع الجين (111,8-1 بما في ذلك 


11 خلطلكر 2151آ و 10154و 11,17 «[-ضلط 


41 ]و -مكاناع11ء)م1 / 10081 وغيرها 
17 


آحرى 


6" غيرها 


وصف موجز 
للمرض 


5 


7. 


مرض تمثيلي 


التهاب القزحية 
والمزمن وال عع 
والبهاق والجهاز 
العصبي المركزي 
والعلامات السمعية 


وحمة السوتون / الظاهرة » نقص التصبغ الناجم عن الأورام الخبيثة » نقص التصبغ التالي للالتهاب , النخالية ألبا 
» الكيميائيات الجلدية للشيخوخة / ابيضاض الجلد الناجم عن الأدوية 


نقصن تصغ المرقيط بلنبطوايات جهادية وعوريها 
ترنح توسع الشعيرات المتحور 2 


والاضطرابات 
التتك ية | بد 8 


|| | 5 أ 8 
العميق ونقص2<20 متلازمة تيتز 
التصبغ المعمم 
نوبات » تخلف 
عقلي » ورم ليفي 
وعائي جلدي / 


ترنح توسع الْد لشعيرات 


0 8 . . التصلب الحد 
تطور أورام عفيمه ١‏ بي 
متعددة / لطاخة 
أوراق الرماد 
ظهور متلازمة 
بروجيرويد 
القطعية عند 
البالغين 


فيرنر سينديروم 


الاستجابة لتلف الحمض النووي » ماكينة الصراف 
تحويل الإشارة » والتحكم في دورة الآلي 

الخلية 

عنصر الاستنساخ؛ المنظم الرئيسي 1 

لنسب الخلايا الصباغية 

توبرين وهامارتين 1101 
متلازمة فيرنر 1600 تشبه الهليكازن 77/1201 

آحرى 

متلازمة الزاندريني » متلازمة بريوس » متلازمة توتموند طومسون » الأمراض المعدية 
اضطراب فرط التصبغ المختلط 

خلقر 


العامل النووي 8 2 -الأساسي المغير / 


المانع ل» مُحميّن الجين متعدد الببتيد نيمو 118120 / 


الخفيف في الخلايا البائية » كيناز,: 


أدينوزين ديميناس مزدوج تقطعت بم | 


ادحل من لكين الذوو د اليج 4141 


أربع مراحل: 
حويصللات » آفات 
تؤلولية » فرط 
تصبغ » وذة 

١ 0 ٍ 

مفرطة الث : ٠‏ 
ونقص التصبغ << 1201086]0515طء109/5 
موزعة على الوجه 2ع901226]112ووراثية 
والجوانب الظهرية 

للأطراف 


بشن انول العساقي 


آلية (آليات) العمل مكان 


جفاف الجلد المصطبغ من النوع أ ممعر 


مجموعة تكميلية لإصلاح الختان 3 ؛ 
إصلاح ختان النوكليوتيدات(8/8112) 
جفاف الجلد المصطبغ من النوع. 600‏ 220 
مجموعة التكميلية المتصالبة لإصلاح 

الختان 2 ؛ إصلاح ختان النوكليوتيدات 1110002 
0151) 

بروتين ربط الحمض النووي مزدوج 
الشريطة 2 

مجموعة التكميلية المتصالبة لإصلاح 
الختان 4 ؛ إصلاح ختان النوكليوتيدات 1:1:004 
0151) 

مجموعة التكميلية المتصالبة لإصلاح 

الختان 5 ؛ إصلاح ختان النوكليوتيدات 1/1005 
0151) 

بوليميراز 1(1]14) موجه (» |1 
0 «241)متعلق( 

مكتسب 


003ظ21آ] 


12 


ام 


وصف موجز سن نكا 


للمرض 

التسرطن ا! 5 82 

بالأشعة فوق20 جفاف الجلد المصطبغ من النوع أ 

البنفسجية 
جفاف الجلد المصطبغ من النوع 
جفاف الجلد المصطبغ من النوع 
6 
جفاف الجلد المصطبغ من النوع 
)9 
جفاف الجلد المصطبغ من النوع 
1 
جفاف الجلد المصطبغ من النوع 
1 


جفاف الجلد المصطبغ من النوع 
6 


جفاف الجلد المصطبغ من النوع 


200100160 
؛ الاضطرابات الناجمة عن 


